Receptory jsou eukaryotické membranové proteiny, uzpiisobené v pribéhu evoluce k transformaci
signalu z jednoho prostfedi do druhého. Nékteré druhy receptori rozpoznavaji intracelularni signaly,
jako napft. receptor pro inositol-3-fosfat (Inositol-3-phoshpate receptor; IP3R) nebo jaderné receptory
vazajici napt. gonadové hormony. Naprosta vétSina zastupct patii mezi vSak receptory rozpoznavajici a
procesujici extracelularni signaly, které jsou sdruzeny do rozsdhlé rodiny receptort spiazenych s G-
proteiny (G-protein coupled receptors, GPCRs). Nazev této rozsahlé rodin€ daly jejich hlavni a prvné
popsani, interakéni partnefi, heterotrimerni G-proteiny, skrze které se signal $ifi do intracelularniho
prostfedi. G-proteiny po interakci s preferencnim aktivovanym receptorem dale ovliviiuji intraceluldrni
dispozice hlavnich sekundarnich pfenasecii: Ca2+, cyklického adenozinmonofosfatu anebo
inozitol-3-fosfatu, a tim vnitrobunécné procesy. Dnes je jiz popsdna i signalizace na G-proteinech
nezavisla, kterd znacné rozSifuje repertodr intracelularnich procesti a podava ucelenéj$i obrazek o
komplexnosti piisobeni GPCR. Jakozto u vSech proteinti, pak i u GPCRs, je provéazanost struktury a
funkce velice uzka. Etiologie mnoha z vzacnych onemocnéni je spojena s chybami v pfepisu nebo s
mutacemi v genech, kodujicich n€kterou z esencialnich domén receptoru. Tyto chyby mohou zpusobit
zadrzeni receptoru uvnitf buiiky (naruSeni signalniho peptldu exportnl/retencnl sekvence), neschopnost
receptoru prenaset signal anebo pfendset jej v omezené mife (mutace v doméndch intracelularnich
smycek), nestabilitu receptoru na bunééném povrchu (chyby v doménach pro interakce s endogennimi
proteiny v C-termindlni sekvenci), anebo v neposledni fad¢ snizenou popt. chybéjici schopnost interakce
s kompatibilnim ligandem (chyby v N-termindlni sekvenci a extraceluldrni oblasti transmembranovych
smycek).
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